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RESUMEN

Introduccion: Las malformaciones congénitas son un grupo de alteraciones del
desarrollo fetal, de diversa etiologia que actdan antes, durante o después de la
concepcion, dando como resultado defectos estructurales primarios de un érgano
o parte del mismo; ocupan el primer y segundo lugar como causa de mortalidad en
mujeres y hombres respectivamente, menores de un afio de edad.

Objetivo: Identificar los posibles factores sociodemograficos que influyen en la
presentacion de las malformaciones congénitas entre el 1 de enero de 2010 al
31de diciembre de 2011 en el Hospital Universitario Hernando Moncaleano
Perdomo.

Material y método: se realiz6 un estudio retrospectivo, descriptivo de serie de
casos donde se incluyeron los estudio las Historias clinicas de nacidos vivos a
través de parto vaginal o cesareo con malformacion congénita diagnosticada en el
periodo neonatal que hayan sido tratados en el HUHMP desde el 1 de Enero de
2010 al 31 de diciembre 2011. Se evaluaron los factores de riesgo maternos y del
neonato.

Resultados: Dentro de las malformaciones mas frecuentes se encuentran las
cardiopatia congénita con un 24,7%, hidroanencefalia con un 8,2% y Sindrome
dismorfico, Sindrome de Down con un 6,9%. El 56% de las malformaciones
congénitas corresponden al género masculino. El 68% de las malformaciones
congénitas se presentaron en pacientes con peso adecuado al nacer, el 88 % de
las malformaciones congénitas se presentaron en pacientes con edad gestacional
a término. El 84% del total de los casos corresponde a los estratos
socioeconémico 1 y 2 correspondiente, y el 66% de los pacientes provienen del
area urbana.

Conclusiones: la principal poblacion afectada en el estudio son madres jévenes
provenientes de bajos estratos socioeconémicos y con un pobre numero de
controles prenatales; se propone mejorar las medidas de prevencion en este grupo
y los planes de atencion a la mujer gestante para una adecuada prevencion y
diagndstico precoz de las malformaciones congénitas.

Palabras claves: Malformaciones congénitas, vigilancia epidemiol6gica, mortalidad
infantil, Factores de Riesgo.
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ABSTRACT

Introduction: Congenital malformations are a group of abnormal fetal development
of diverse etiology that act before, during or after conception, resulting in primary
structural defect of an organ or part of it, are ranked first and second leading cause
mortality in women and men respectively, under one year of age.

Objective: To identify potential sociodemographic factors that influences the
presentation of congenital malformations between January 1st -2010 to December
31st -2011 at the Hospital Universitario Hernando Moncaleano Perdomo.

Material and methods: A retrospective, descriptive case series study which
included the medical records of live births by vaginal or cesarean with congenital
malformation diagnosed in the neonatal period have been processed since the
HUHMP January 1st 2010, to December 31st- 2011. We assessed maternal and
neonatal risk factors.

Results: Among the malformations are the most common congenital heart disease
(24.7%), hidroanencefalia and dysmorphic syndrome (8.2%), Down syndrome
(6.9%). 56% of congenital anomalies correspond to the male gender. 68% of
congenital malformations occurred in patients with adequate birth weight, 88% of
congenital malformations occurred in patients with gestational age at term. 84% of
all cases corresponds to socioeconomic strata 1 and 2 corresponding to 66% of
patients from the urban area.

Conclusions: The main affected population in the study are young mothers from
low socioeconomic backgrounds and with a low number of prenatal visits, aims to
improve prevention measures in this group and care plans for pregnant women to
adequate prevention and early diagnosis of congenital malformations.

Keywords: Congenital malformations, surveillance, child mortality, Risk Factors.
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INTRODUCCION

Las malformaciones congénitas son un grupo de alteraciones del desarrollo fetal,
de diversa etiologia que actian antes, durante o después de la concepcion, dando
como resultado defectos estructurales primarios de un érgano o parte del mismo.

Las malformaciones pueden ser Unicas o multiples, evidentes, internas y externas;
ademas, pueden aparecer como entidades aisladas o ser parte de un sindrome
polimalformativo.’? Dentro de los diferentes agentes causales podemos encontrar
factores tanto genéticos, ambientales o una interaccién de ambos.? Afectan al 2-
3% de los recién nacidos al momento del parto, aunque al final del primer afio de
vida se detectan hasta en un 7%?>.

Segun datos de la Organizacién Panamericana de la Salud (OPS), para el afio
2010 se reportaron un total de 2.687 defunciones por malformaciones congénitas,
de las cuales 2.406 corresponden a menores de un afo, siendo la primera causa
de mortalidad en este grupo de edad en el sexo femenino y la segunda en sexo
masculino con una tasa de 256,6 y 303,8 por cada 100.000 hab. respectivamente®.

A través de las décadas y debido a un mayor conocimiento de diversos factores
teratdgenos y ambientales que influyen en la aparicién de algunas malformaciones
congénitas y a un mayor control y prevencion de estas, se ha logrado la
disminucion en su incidencia y presentacion; sin embargo las malformaciones
congénitas han pasado de ser la séptima causa de mortalidad infantil en 1970,
posteriormente ocupar el tercer puesto en 1994 para en la actualidad ser la
segténda y primera causa de mortalidad infantil en menores de un afio en nuestro
pais’.

En el afio 2011 la principal malformacién congénita que se report6é en el pais fue
la cardiopatia congénita (17.4%), seguida de la fisura oral (10,62%) y el sindrome

1 VELEZ, Jorge Eduardo et al. Malformaciones congénitas: correlacion, diagnéstico ecografico y clinico. Rev Colomb Obstet
Ginecol, Bogota, v. 55, n. 3, Sept. 2004 Vol. 55, No. 3; septiembre 22 de 2004; p. 201-208

2 GONZALES, Yomar. Informe Final Del Evento Anomalias Congénitas Afio 2011. Versién n° 00: 2011. Disponible en
internet: http://www.ins.gov.co

3 BONINO, Anna et al. Malformaciones congénitas: incidencia y presentacion clinica. En: Arch Pediatr Urug. Uruguay. Vol.
77, No. 3; agosto 22 de 2006; p. 225-228

4 OMS/OPS. Indicadores Basicos: situacion de salud en Colombia 2010. Disponible en internet: www.col.ops-oms.org.co

5 GARCIA, Herbert et al. Frecuencia de Anomalias congénitas en el instituto materno infantil de Bogota. En: Biomédica.
Colombia. Vol. 23, No 1; mayo 4 de 2003; p.161-72
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de Down (8.02%)°. el 44,12% de los casos corresponde a otras malformaciones
no especificadas. El distrito de Bogota y los departamentos de Antioquia, Cauca,
Valle, Narifio y Tolima, representando un 59.78% del total de casos por
departamento de notificacion; el departamento del Huila reporto un total de 77
casos para el afio 2011.

Los sistemas de vigilancia cumplen un papel fundamental en la identificacion de
los factores que se relacionan con la aparicién o el aumento en la incidencia de las
malformaciones congénitas, considerando aspectos genéticos, médicos Yy
ambientales y logrando establecer pautas para su prevencion y manejo.

El Estudio Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones Congénitas
(ECLAMC) es un programa de investigacion clinica y epidemiolégica de las
anomalias del desarrollo que opera en varios paises de Latinoamérica’.La funcién
principal del ECLAMC es hacer vigilancia epidemiologica de las malformaciones
congénitas con el fin de detectar cualquier aumento brusco en la frecuencia de
alguna malformacién que podria indicar la presencia de algun teratbgeno nuevo.
Algunas malformaciones congénitas generan discapacidad a nivel cognitivo,
visual y auditivo entre, otros; generando un impacto no solo a nivel fisico sino
también a nivel social y psicologico de quienes las presentan. Se estima que 3,2
millones de nifios de 7,9 millones con malformaciones congénitas, presentan
alguna discapacidad permanente®.

El control prenatal de la mujer gestante es fundamental como parte del manejo y
prevencion de las malformaciones congénitas. El estudio y control de los posibles
factores de riesgo pueden influir en la reduccién de la presentacion de estas y
general un impacto positivo en la salud publica de esta poblacion. Por lo tanto, los
propésitos del presente estudio son Identificar los posibles factores
sociodemograficos que influyen en la presentacion de las malformaciones
congénitas entre el 1 de enero de 2010 al 31de diciembre de 2011 en el Hospital
Universitario Hernando Moncaleano Perdomo.

6 GONZALES, Op. Cit. p. 1-18.

7 CASTILLA, Eduardo y ORIOLI, leda. ECLAMC: The Latin-American collaborative study of congenital malformations. En:
Medical Genetics. New York. Vol. 7, No. 2-3; 2004; P. 76-94

8 ZARATE, Ana; GARCIA, Gloria Y ZARATE, Ignacio. Evaluacién de factores de riesgo asociados con malformaciones

congénitas en el programa de vigilancia epidemioldgica de malformaciones congénitas (ECLAMC) en Bogoté entre 2001 y
2010. En: Univ. Méd. Bogotéa (Colombia). Vol. 53, No. ; Enero-marzo 2012; p. 11-25
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1. ANTECEDENTES.

En la actualidad, la incidencia de las malformaciones congénitas ha tenido una
presentacion homogénea a nivel mundial, con un aumento dado principalmente en
los paises en via de desarrollo asociado a factores biolégicos genéticos vy
ambientales de cada region, debido a un sin numero de determinantes
principalmente por el bajo nivel socioecondmico acompafiado del déficit en los
programas de promocion y prevencion de la salud.

Es por esto que existen programas especializados en la vigilancia y el control de
las malformaciones congénitas alrededor de todo el mundo como lo son: ICBDMS
(International Clearing house for Birth Defects Monitoring Systems) EUROCAT
(European Registration of Congenital Anomalies and Twins) ECEMC (Estudio
Colaborativo Espafiol de Malformaciones Congénitas), ReCuMac (Registro
Cubano de Malformaciones Congénitas) RYVEMCE (Programa Mexicano de
Registro y Vigilancia Epidemiolégica de Malformaciones Congénitas Extremas), en
cuanto a lo que concierne a nuestra region se encuentra el ECLAMC (Estudio
Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones Congénitas) y en nuestro pais
VIDEMCO “Vigilancia Epidemiolégica De Defectos Y Malformaciones Congénitas
En Colombia”; todos estos programas encargados de la vigilancia y control de las
malformaciones congénitas”

La incidencia de presentacion mundial de defectos congénitos al nacimiento, se
encuentre entre 25 y 62/1000 recién nacidos. La incidencia de desordenes
congeénitos severos que pueden causar la muerte prematura o enfermedades
cronicas a lo largo de la vida es de 43/1000 recién nacidos, la incidencia en
Latinoamérica es de 17.74/1,000 recen nacidos, la malformaciéon congénita mas
frecuente fue oreja supernumeraria, seguida por sindrome de Down con una
incidencia de 1,46/1000 y 1,38/1000 respectivamente™®.

En Colombia se calcula que en el afio 2011 nacieron 48.000 nifios malformados,
La prevalencia a nivel nacional es fue de 4,29% comparable con la prevalencia
mundial de malformaciones de 3-4%".

9. BALTAXE, Erik y ZARANTE, Ignacio. Prevalencia de malformaciones cardiacas congénitas en 44,985 nacimientos en
Colombia. En: archivos de cardiologia. Bogota D.C. Vol. 76, No. 3; Julio-Septiembre 2006. P.263-268

10 CASTILLA, Eduardo, et al. Estudio latinoamericano sobre malformaciones congénitas. En: Boletin de la oficina sanitaria
Panamericana, Junio 1974, disponible en internet en: http:/hist.library.paho.org/spanish/Bol/v76n6p494.pdf p 494 -500

11 ZARANTE, Ignacio, et al. Andlisis clinico epidemioldgico de factores asociados a malformaciones congénitas ECLAMC —

Hospital universitario san Ignacio junio-diciembre de 2001. En: Colombia Universitaria Médica. Bogota D.C. Vol. 43, No. 2;
31 de marzo 2002. p.121- 127
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Para el desarrollo de las malformaciones congénitas se han encontrado diversos
factores determinantes entre los cuales se encuentran principalmente un bajo nivel
socioeconémico, un el rango de edad de 25-29, infecciones del aparato
genitourinario, las enfermedades cronicas, exposicion a factores fisicos como
traumatismos severos, radiaciones, exposicion a téxicos, todos estos factores al
interactuar con el feto provocando alteraciones en su desarrollo*?.La prevencion
de las malformaciones congénitas esta dirigia a realizar un diagndstico prenatal
oportuno con el cual se disminuye la aparicién de nuevos casos en el cual se logra
realizar intervenciones para disminuir al maximo las consecuencias, actualmente
las malformaciones congénitas se realiza el diagnostico prenatalmente a través de
la cuantificacion de la alfafetoproteina en suero materno y ultrasonido™.

El impacto socioeconémico que traen consigo las malformaciones congénitas es
grande debido a los altos costos que acarrean la hospitalizacion, atencion,
tratamiento de estas malformaciones las cuales pueden ser prevenibles.

A nivel local en el Hospital Hernando Moncaleano Perdomo se han realizado 2
estudios, el primero de ellos fue realizado del 1 de agosto de 1993 al 31 de julio de
1994, el cual buscaba determinar la incidencia de las malformaciones congénitas
durante este periodo, en el cual se concluy6 que la incidencia fue del 2%, el total
de recién nacidos malformados 91% vivos, y 9% mortinatos, la paterna promedio
fue de 27 afios y la edad materna fue de 34 afos, en el 24% de los malformados
se evidencio antecedentes de malformacién familiar *°.

El segundo estudio realizado durante el aflo 2005, se encontraron 100 casos de
anomalias congénitas encontrando una mayor prevalencia respecto al sexo
masculino, los casos que mas se presentaron fueron pacientes con sindrome de
Down, seguidos de cardiopatias congénitas, la edad materna promedio fue de 20
afios, 65% de las madres no tuvieron asistencia a controles prenatales®®.

12. ZARANTE, Ignacio, et al. Opcit. p.121 - 127

13. DYCE GORDONY, Elisa y CHIKUY FERRA, Miriam. Registro, Incidencia Y Diagnéstico Prenatal De Las
Malformaciones Congénitas Mayores Mas Severas. EN: Revista Cubana Medicina Genética Integrada. Cuba. Vol.15, No.4;
marzo 1999. p.403-407

14. SALINAS, Hugo, et al. Impacto econdmico de la prematurez y las malformaciones congénitas sobre el costo de la
atencion neonatal. En: Revista chilena obstetra ginecoldgica. Santiago de Chile. vol.71, No.4; abril 2006. p 234-238

15. GARCIA, Sandra P; RAMIREZ, Sandra I; GUZMAN, Claudia M. Registro de anomalias congénitas en el hospital general
de Neiva 1 agosto de 1993 a 31 julio 1994, Neiva Huila. Biblioteca Universidad Surcolombiana- Facultad de salud

16. ALVAREZ, Diana M, PUENTES, Maria E. Anomalias congénitas en menores de 1 afio, atendido durante el afio 2005 en
el hospital Hernando Moncaleano Perdomo. Biblioteca Universidad Surcolombiana- Facultad de salud
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2. DESCRIPCION DEL PROBLEMA

A nivel mundial existe una distribucion homogénea de las malformaciones
congénitas, ciertos defectos varian en sus frecuencias en diferentes paises o
regiones del mundo, debido a diversos factores ya sean genéticos, biolégicos y
ambientales los cuales son propios o caracteristicos de cada region por lo tanto al
estar expuestos a estos factores se pueden desarrollan alteraciones especificas.

La incidencia mundial de los defectos congénitos al nacimiento, oscila entre 25 y
62/1000 recién nacidos Pero se eleva al considerar los fallecidos y los productos
de abortos. Cuando una mujer embarazada se expone a algun agente teratdgeno,
a un proceso infeccioso o padece una enfermedad crénico-degenerativa, la
frecuencia de MC aumenta hasta 14.9 por 1,000 y la mortalidad hasta 15.1%,
comparada con el 12.2% de la mortalidad perinatal general'’.

Al menos 53 por 1000 individuos nacidos vivos tienen una enfermedad con un
importante componente genético que se manifiesta antes de los 25 afios de edad.
La incidencia de desérdenes congénitos severos que pueden causar la muerte
prematura o enfermedades crénicas a lo largo de la vida es de 43/1000 recién
nacidos*®*®,

Entre los desérdenes con componente genético mas frecuentes estan:
enfermedades cardiacas congénitas, anomalias gastrointestinales, enfermedades
de herencia mendeliana y defectos cromosémicos.*

Para Latinoamérica la mortalidad infantil ha caido por debajo de 50 por cada
100000 habitantes, sin embargo las anomalias congénitas siguen ocupando el
segundo lugar de todas las patologias infantiles y solo son superadas por las
patologias infecciosas®.

17. FLORES Gerardo; PEREZ, Thelma; PEREZ Martha. Malformaciones congénitas diagnosticadas en un hospital general.
Revision de cuatro afios. En: Acta Pediatria Mexico. Mexico DF. Vol. 32, No. 2; febrero 2011. p. 101-106

18. DANE. Defunciones por grupos de edad y sexo segun 56 causas de muerte. Registro de formato TXT., Biblioteca
DANE, Bogotd; 2010

19. GIRALDO, Alejandro, et al. Frequency and burden of genetic diseases in the Pediatrics Department of a second level
general hospital in a developing country. En: Journal of Biosocial Science. Cambridge. Vol.15, No.4; Octobre 1983. P. 465-
471

20. ibid.

21. ALVAREZ, Diana M y PUENTES, Maria E. Op. cit.
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En los paises desarrollados, mas del 30% de las muertes en edad pediatrica son
debidas a enfermedades genéticas, cifras que son casi comparables encontradas
en el estudio ECLAMC para Colombia®.

Colombia, segun las cifras de mortalidad infantil del Centro de investigaciéon
americana (CIA) para el afilo 2011 murieron 15,92/1000 nacimientos una tasa de
mortalidad inferior al aflo 2000 donde se presentaron 21 muertes por cada 1000
nacimientos, actualmente, Colombia ocupa el lugar 107 en mortalidad infantil en
comparaciéon con el resto del mundo, y las malformaciones congénitas son la 3
causa de muerte, en el afio 2010 nacieron 48.000 nifios malformados 23, y es muy
poco lo que se les puede ofrecer médica y socialmente en pro de una mejor
calidad de vida. Sin embargo, se cree que muchas de estas malformaciones son
prevenibles si se conoce su causa Y se identifican los grupos de alto riesgo.

Tanto en Colombia y en especial en nuestro departamento del Huila encontramos
a diario pacientes con algun tipo de malformacion congénita, la cual hubiese sido
prevenible si se hubiese diagnosticado a tiempo, es por esto que surge el
interrogante para nuestro proyecto de investigacion, para de esta forma luego de
identificar los factores asociados a las malformaciones iniciar a realizar las
actividades correspondientes a la prevencion especifica ante estos factores de
riesgo y de esta manera prevenir a tiempo las malformaciones congénitas.

¢, Cuales son los factores sociodemograficos que influyen en la aparicidén de las
malformaciones congénitas en el Hospital Universitario Hernando Moncaleano
Perdomo de Neiva en el periodo 2010 a 2011?

22. ZARANTE, Op. cit. p.121 — 127

23. Ibid.
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3. JUSTIFICACION

En los dltimos 10 afilos Colombia ha presentado una marcada reduccién en las
tasas de mortalidad infantil, esta reduccion se ha dado por una disminucion en las
entidades infecciosas y carenciales, con aumento en la mortalidad causada por
defectos congénitos, de aqui que las metas en salud publica a futuro son reducir
los factores de riesgo para el desarrollo de enfermedades congénitas.

Realizar una caracterizacién epidemioldgica de las malformaciones congénitas en
el Hospital Universitario Hernando Moncaleano Perdomo de Neiva, permitir4
comparar tasas de incidencia actual con las presentadas en los afios 1994 y 2005,
al mismo tiempo, se hard una busqueda de posibles factores de riesgo, para
realizar la prevencion.

Este trabajo esta dirigido a la comunidad ya que datos recientes han demostrado
gue alrededor de un 50% de los defectos congénitos son prevenibles, bien sea de
forma primaria, con medidas preconcepcionales, secundarias desde la concepcion
hasta el nacimiento o terciarias en el periodo neonatal.?

El principal fin de la investigacidon es identificar los principales factores
desencadenantes que influyen en las mujeres que se encuentran en edad fértil los
cuales se desconocen e influyen en las malformaciones congénitas o que aun
bajo conocimiento no se toman medidas preventivas para evitar que ocurran
dichos eventos.

24. SALINAS, Opcit., p 234-238
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4. OBJETIVOS

4.1 OBJETIVO GENERAL

Identificar los  factores de riesgo sociodemograficos que influyen en la
presentacion de las malformaciones congénitas entre el 1 de enero de 2010 al
31de diciembre de 2011 en el Hospital Universitario Hernando Moncaleano
Perdomo.

4.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS

Identificar la malformacion congénita méas frecuente en los nacidos vivos del 1 de
enero de 2010 al 31 de diciembre de 2011 en el Hospital Universitario Hernando
Moncaleano Perdomo de la ciudad de Neiva, y cuales de estos eran partos
gemelares.

Determinar el tiempo de gestacion, al momento de nacer de los nifios con
malformaciones congénitas

Describir las caracteristicas sociodemogréficas y prenatales de los nacidos con
enfermedades congénitas durante el 1 de enero de 2010 al el 31 de diciembre de
2011 en el Hospital Universitario Hernando Moncaleano Perdomo de la ciudad de
Neiva.

Determinar el promedio de edad materna y paterna s durante el 1 de enero de
2010 al 31 de diciembre de 2011 en el Hospital Universitario Hernando
Moncaleano Perdomo de la ciudad de Neiva.

Establecer la frecuencia de antecedentes familiares de enfermedad congénita
durante el 1 de enero de 2010 al 31 de diciembre de 2011 en el Hospital
Universitario Hernando Moncaleano Perdomo de la ciudad de Neiva.

Determinar la frecuencia de malformados, que tenian un diagndstico de
enfermedad congénita antes del parto, los métodos diagnésticos vy la edad
gestacional al momento del diagnostico.
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Plantear propuestas de intervencion para la prevencion primaria, secundaria y
terciaria en las malformaciones congénitas
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5. MARCO TEORICO

Hasta no hace mucho tiempo, el concepto de malformacién congénita incluia
solamente a un grupo de patologias definidas como alteraciones estructurales
facilmente demostrables por el examen fisico o algunas técnicas por imagenes;
como condicién se le exigia que estuviera presente durante el nacimiento; sin
embargo los avances en el conocimiento de la morfologia, la estructura celular
desde el punto de vista molecular y de su funcionamiento a nivel bioquimico han
obligado a tener que revisar la definiciobn, como también el concepto y la
terminologia usada.

Las anomalias congénitas son un grupo de alteraciones del desarrollo fetal,
determinadas por diversas causas que actlan antes, durante o después de la
concepcion. Los agentes causales de los defectos congénitos pueden ser
genéticos, ambientales o por interaccion de ambos.

En América Latina las anomalias congénitas ocupan entre el segundo y quinto
lugar como causa de muerte en menores de un afo, y contribuyen de manera
significativa a la morbilidad y mortalidad infantil.

5.1 CONCEPTOS

5.1.1 Malformacion Congénita. Es un defecto estructural de la morfogénesis
presente al nacimiento. Puede comprometer a un érgano o sistema o varios al
mismo tiempo; puede ser leve y hasta pasar inadvertida hasta ser severa y
comprometer la vida del feto o del recién nacido. Se conocen también como
menores o0 mayores, dependiendo de su severidad.

5.1.2 Deformidad. Estructuras bien desarrolladas durante la embriogénesis y la
organogénesis y que sufren alteraciones por factores mecanicos externos durante
el curso de la vida intrauterina, como compresion, por anormalidades uterinas o
disminucion importante de la cantidad de liqguido amniético o factores intrinsecos
como alteraciones que comprometen el sistema musculo-esquelético, provocando
defectos como el pie bott, artrogriposis, sindrome de Potter, etc.

5.1.3 Disrupcién. Es un defecto que se produce en un tejido bien desarrollado por
accion de fuerzas extrinsecas, dafos vasculares u otros factores que interfieran en
algun proceso en desarrollo. El ejemplo mas conocido de disrupcion es la
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formacion de bridas amnidticas producidas por rupturas del amnios o infeccion de
él, generalmente son asimétricas y se ubican en areas inusuales. Otro ejemplo es
la ausencia congénita del radio aislado que va siempre acompafiada de ausencia
de la arteria radial, lo que no ocurre en los complejos malformativos con ausencia
de radio, en la que la arteria radial esta presente. Otro hecho que avala esta
explicacion es que la ausencia aislada de radio va siempre junto a ausencia del
pulgar, mientras que los casos de agenesia de radio pero con pulgar, tienen arteria
radial.

5.1.4 Complejo Malformativo. En estos casos una causa Unica compromete a un
tejido embrionario del que posteriormente se desarrollan varias estructuras
anatomicas o bien la causa provoca una malformacion conocida como primaria, la
gue a su vez provoca otras malformaciones, secundarias. Estas también pueden
producir malformaciones terciarias. Se conocen también como secuencias. Un
ejemplo de ésta es la agenesia renal bilateral, malformacién primaria, que provoca
oligoamnios severo y como consecuencia de ello hipoplasia pulmonar por falta de
circulacion del liquido amnidtico por el arbol respiratorio. La falta de orina origina
una serie de defectos hacia abajo, falta de desarrollo de uréteres, vejiga y a veces
de uretra. La compresion a que esta sometido el feto dentro del Utero provoca
defectos en la cara, nariz y en las extremidades: es el conocido como Sindrome
de Potter. EI Sindrome de Pierre Robin tiene una explicacion parecida. La
malformacion primaria es la hipoplasia del maxilar, la que lleva a una glosoptosis,
la lengua se va hacia atras y los procesos palatinos no pueden juntarse para
cerrar el paladar, produciendo una fisura en forma de U rodeando a la lengua.
Como éstos hay numerosos otros ejemplos.

5.1.5 Sindrome Malformativo. Aqui una causa Unica afecta al mismo tiempo a
varias estructuras durante la embriogénesis. Esta causa puede ser cromosémica,
la exposicion a algun teratdgeno ambiental, a una infeccion viral, etc. Algunos de
estos sindromes son bien conocidos como el Sindrome de Down, que es trisomia
del cromosoma 21, el sindrome talidomidico cuya causa es la accion de una
sustancia conocida, la Talidomida o el Sindrome de la Rubéola congénita, etc.
Cuando se esta frente a un recién nacido con mas de dos malformaciones es
necesario hacer un estudio citogenético con el fin de tratar de llegar a un
diagndstico etioldgico e investigar acerca de la exposicibn a teratdgenos
ambientales®.

25. HERRERA, Julio. Malformaciones congénitas. En: Edicién Servicio Neonatologia Hospital Clinico Universidad De Chile.
Santiago. Noviembre 2011. P 218 -223, disponible en internet en:
http://www.redclinica.cl/HospitalClinicoW ebNeo/CONTROLS/NEOCHANNELS/Neo_CH6258/Deploy/30.pdf
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5.2 ETIOPATOGENIA

Clasicamente se ha identificado como causas de anomalias congénitas los tres
grupos siguientes:

5.2.1 Factores genéticos. Casi todas las anomalias que se pueden achacar a una
causa Unica tienen un origen genético. Esto no significa que los padres sufran
necesariamente del mismo defecto. Puede ocurrir que sélo sean portadores de la
condicion o que el problema genético aparezca por primera vez en las células que
van a dar lugar al nifio. El 25% de todas las malformaciones tiene una causa
genética conocida.

Existen tres tipos de enfermedades genéticas:

|. Alteraciones Monogénicas (Enfermedades mendelianas) Solo un gen esta
alterado, y estas condiciones se heredan en forma autosdmica o ligada al sexo,
dominante o recesiva, de acuerdo a las leyes de Mendel. Actualmente existen mas
de 3000 enfermedades de este tipo, entre las cuales esta la acondroplasia,
algunas anemias hereditarias, anomalias congénitas del metabolismo, las
hemofilias, e incluso algunos tipos de cancer Los trastornos de un unico gen
normalmente tienen mayores riesgos de ser heredados y pueden ser:

a) Dominante- se produce una anomalia cuando sélo uno de los genes de uno de
los padres es anormal. Si el padre tiene el trastorno, el bebé tiene un 50 por ciento
de posibilidades de heredarlo.

b) Recesivo- s6lo se produce una anomalia cuando ambos padres tienen genes
anormales. Si ambos padres son portadores, el bebé tiene un 25 por ciento de
posibilidades de tener el trastorno.

c¢) Trastorno ligado al cromosoma X- El trastorno esta determinado por los genes
del cromosoma X. Los principales afectados y quienes tienen el trastorno son los
hombres. Las hijas de hombres que sufren el trastorno son portadoras del rasgo y
tienen una posibilidad cada dos de transferirlo a sus hijos. Los hijos varones de las
mujeres portadoras tienen una posibilidad cada dos de tener el trastorno.
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Il. Anomalias Cromosdémicas. Se producen ya sea porgue existe mucho o poco
material cromosémico, en el primer caso como por ejemplo en el sindrome de
Down (0 mongolismo), y en el segundo caso como en el sindrome de Turner.
Generalmente se presentan al azar en hijos de padres normales. Debe si quedar
establecido que existen factores de riesgo conocidos tales como la edad materna
y la exposicion previa a radiaciones. El 50% de los abortos espontdneos presenta
este tipo de alteraciones y se calcula que el 0.6% de los nacidos vivos, que
presentan retardo mental y multiples malformaciones congénitas presentan este
tipo de alteracion.

lll. Alteraciones multifactoriales: debidos a la interaccion de varios genes con el
medio ambiente, el cual influye en la expresion poligénica. Generalmente se
produce una malformacion congénita, como fisura labial con o sin paladar
comprometido, dislocacion congénita de la cadera y espina bifida o, también una
enfermedad comdn del adulto tal como hipertension, ateroesclerosis vy
esquizofrenia. Las malformaciones congénitas de este grupo afectan entre el 2-3%
de los nacidos vivos y las enfermedades restantes tienen una prevalencia general
de mas del 15% en la poblacion adulta.

5.2.2 Factores de origen ambiental. Los factores ambientales pueden ser
clasificados de acuerdo a su naturaleza como:

Quimicos, fisicos y biolégicos, se sabe que este tipo de sustancias son capaces
producir malformaciones en el embridon pudiendo tener un rol importante en la
carcinogénesis en el adulto.

I.  Agentes biolégicos - Es importante destacar la diferencia entre las
malformaciones producto de una alteracion del desarrollo, por la accion de un
agente determinado, de la lesion congénita de caracter inflamatorio y/o necrotico
gue puede producir un agente infeccioso o toxico como es el caso de la sifilis y la
toxoplasmosis congénita. Entre los agentes bioldgicos, los virus han sido
implicados en la produccién de una gran variedad de malformaciones. Los virus de
mayor importancia son el virus de la Rubéola, Citomegalovirus, Herpes simple,
Varicela zoster, virus de la Parotiditis y el virus del SIDA. El virus de la Rubéola es
uno de los que mas extensamente han sido estudiados, observandose un periodo
de riesgo desde la 3ra a la 16ava semanas de desarrollo intrauterino, siendo las
primeras 8 semanas de mayor susceptibilidad. Entre las malformaciones que
pueden observarse se conoce como sindrome Rubéola y estd constituida por
catarata, cardiopatia y sordera.
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La cardiopatia puede corresponder a ducto arterioso persistente, hipoplasia o
estenosis de la arteria pulmonar, defecto del tabique ventricular, eventualmente
una Tetralogia de Fallot. La infeccién intrauterina por citomegalovirus la mayor
parte de las veces es asintomatica, siendo el segundo trimestre del embarazo el
periodo de mayor riesgo. La organogénesis que ya esta casi completa al final de
primer trimestre implica que las malformaciones congénitas producidas por la
infeccion citomegalica son menos frecuentes. La toxoplasmosis es un parasito que
se encuentra en la carne no cocinada y en la materia fecal de los gatos y otros
animales.

Si las pruebas sanguineas aplicadas a una mujer embarazada muestran que no es
inmune a la toxoplasmosis, no deberia cambiar la arena del gato. El parésito
afecta el sistema nervioso del feto, lo que le produce retardo, sordera y ceguera
(Larsen).La sifilis congénita es contraida por el feto cuando la espiroqueta cruza la
barrera placentaria. Si la enfermedad se diagnostica y se trata antes del cuarto
mes de embarazo, el feto no desarrollara sifilis. Mas tarde en el embarazo, el feto
puede sufrir dafios en los huesos, higado o cerebro. El herpes genital, la gonorrea
y la clamidia son infecciones de transmisién sexual que se contagian al bebé
cuando pasa por el canal de nacimiento, es por ello que cuando la mujer tiene una
infeccion, los médicos recomiendan una cesarea. Entre el 50 y 60% de los recién
nacidos que contraen herpes muere, y la mitad de los sobrevivientes sufre dafo
cerebral o ceguera.

Il. Agentes quimicos - En la actualidad los médicos recomiendan que las mujeres
embarazadas no tomen ningin medicamento, ni siquiera aspirina, sin prescripcion
médica. Entre los agentes quimicos y farmacos capaces de producir
malformaciones existe una larga lista dentro de los cuales se incluye las
benzodiazepinas, el fenobarbital, el metotexate, la talidomida, los antagonistas del
acido félico, hormonas, anticonvulsivantes, anticoagulantes, acido retinoico, etc. y
otras sustancias de interés como las drogas estupefacientes y la ingestion de
alcohol. Soélo recientemente se ha reconocido al alcohol como teratégeno, junto a
su efecto se asocia un complejo sindrome alcohdlico fetal caracterizado por
retraso del crecimiento, microcefalia, defecto del tabique interauricular, fisuras
palpebrales, hipoplasia del maxilar. Los tranquilizantes y antidepresivos han sido
asociados con malformaciones congénitas. El uso de cocaina puede producir
abortos espontaneos, muerte neonatal, malformaciones en el bebé o el sindrome
de muerte subita del lactante. EI consumo de marihuana ha sido asociado con el
crecimiento prematuro y el bajo peso neonatal. Lester y Dreher han catalogado a
la marihuana como teratbgeno conductual porque afecta al funcionamiento de los
nifios después del nacimiento.
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lll. Agentes Fisicos - La exposicion a la radiacion también puede dafar al feto.
Aqui cobran gran importancia las radiaciones ionizantes (los rayos X), las
radiaciones ultravioletas, el calor, las presiones atmosféricas. Las radiaciones
ionizantes ademas de ser mutagenas son teratbgenas. La exposicion durante el
periodo de organogénesis puede dar lugar a malformaciones como microcefalia,
defectos craneales, espina bifida y otros. Sin embargo, la frecuencia por este tipo
de exposiciones ha ido disminuyendo en la medida en que se han identificado
estos factores y se han tomado las precauciones. Demasiado calor también puede
danar al feto. Si una mujer embarazada se sumerge en agua muy caliente, la
temperatura del feto puede elevarse lo suficiente para dafiar su sistema nervioso
central. El dafio fetal puede ser ocasionado incluso por permanecer 15 minutos En
un bafio de tina a 38.8°C o por 10 minutos a 41°C. Diversos estudios han
demostrado que algunas mujeres dan a luz bebés con malformaciones después
de pasar de 45 minutos a una hora en un bafo de tina caliente.

5.2.3 Multifactorial. Se trata de las malformaciones congénitas mas frecuentes,
generalmente son unicas, labio leporino, defectos de cierre del tubo neural. Por lo
general, la distribucion familiar de ellas estd regida por una combinacion de
factores genéticos y ambientales que son diferentes en los distintos individuos. En
otras palabras debe existir una susceptibilidad especial en el individuo para que el
teratbgeno ambiental provoque la malformacién. Los riesgos de recurrencia, es
decir de que aparezca otro hijo con igual malformacion son calculados en forma
empirica, basandose en las frecuencias de ella en la poblacion general, son
promedios poblacionales, no riesgos reales. Cada familia tiene sus riesgos
propios, dependiendo del nimero de personas afectadas y de la cercania o
distancia con el caso en cuestion.

En la actualidad, uno de cada 16 nifios nace con algun tipo de defecto serio, solo

el 20% de los defectos congénitos son heredados, el otro 80% es causado por

defectos ambientales, dafios sufridos durante el nacimiento o una combinacién de
26

causas“.

5.3 CLASIFICACION

Las malformaciones congénitas se pueden clasificar como:
1. Compatibles con la vida

a. No susceptibles de correccion

26 HERRERA, Op cit., P 218 -223
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b. Susceptibles de correcciéon

2. Incompatibles con la vida

a. No susceptibles de correccion

b. Susceptibles de correcciéon

Las malformaciones congénitas que realmente interesa aprender a diagnosticar
en forma oportuna son aquellas incompatibles con la vida, pero susceptibles de
correccion quirdrgica. Ellas constituyen las urgencias quirurgicas del recién nacido,
ya que de su diagnéstico, manejo y tratamiento precoz, oportuno y eficaz,
depende la vida del recién nacido.

5.3.1 Clasificacion por grupo de malformaciones. Las malformaciones congénitas
se clasifican por grupos, dependiendo de los sistemas u érganos afectados, son
multiples los sistemas afectados y el tipo de malformaciones congénitas que los

caracterizan

Tabla 1. Clasificacion de las malformaciones congénitas

Aneuploidias mas frecuentes

Sindrome de Down

Trisomia 18

Sindrome de Patau (trisomia 13)
Sindrome de Turner

Cuello

Malformaciones Craneofaciales y del

Malformaciones del Craneo

Craneosinostosis
Frente Prominente

Anomalia Congénita de los Ojos

Hipotelorismo Ocular
Hipertelorismo Ocular

Ojos prominentes

Microftalmia

Catarata congénita

Ciclopia

Obstruccion del conducto lagrimal
Colobomas

Malformaciones de la Nariz

Nariz pequefia o prominente
Atresia de coanas

Malformaciones de las orejas

Anotia y Microtia
Orejas bajas

Malformaciones de la boca

Fisuras orales
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Malformaciones del cuello

Bocio congénito

Higroma quistico

Quistes y senos del conducto tirogloso
Quistes y fistulas branquiales

Malformaciones del sistema Nervioso
Central

Defectos del cierre del tubo neural
Anencefalia

Encefalocele

Espina bifida

Iniencefalia

Ventriculomegalia

Malformaciones Cardiacas

Defectos septum atrioventricular
Defectos del tabique interventricular
Coartacion aortica

Interrupcion del arco aortico

Troco arterioso

Ductus arterioso persistente
Transposicion de las grandes arterias
Tetralogia de Fallot

Malformaciones del

Respiratorio

aparato

Malformacion adenomatosa quistica del
pulmén.

Secuestro broncopulmonar

Hidrotorax fetal

Enfisema lobar congénito

Hipoplasia pulmonar

Malformaciones de la pared abdominal
y anomalias del cord6n

Gastrosquicis
Onfalocele

Extrofia de vejiga
Malformaciones del
Quiste del cordon.

cordén umbilical.

Malformaciones del Aparato Digestivo

Atresia esofagica

Estenosis hipertréfica pildrica

Atresia y estenosis duodenal
Malrotacion intestinal

fleo meconeal

Diverticulo de Meckel

Ano imperforado o malformaciones
anorrectales

Malformaciones urogenitales

Agenesia renal

Rifion poliquistico infantil
Riflones displasicos multicisticos
Criptorquidia

Malformaciones del sistema

esquelético

Pie bot
Pie calcaneo-varo
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Pie metatarso varo o metatarso aducto
congénito

Luxacion de cadera

Displasias esqueléticas

Polidactilia

Sindactila

Sindrome de jeune

Displasia tanatoforica

Acondrogénesis

Malformaciones Tegumentarias Displasia ectodérmica
Ictiosis laminar

Tomado: Maria hugenia Hubner, Rodrigo RamirezFernandez, Julio Nacer Herrera. Malformaciones Congénitas diagnostico y manejo
neonatal. Santiago de Chile Enero de 2005. Pag. 7-11

5.4 DIAGNOSTICO

Para hacer un diagnéstico precoz de un feto malformado es necesario primero
tener en cuenta los factores de riesgo que pueden condicionar la aparicion de una
anomalia del desarrollo: la edad materna avanzada, el antecedente de abortos y
de malformados previos en la hermandad o en la familia, de metrorragia del primer
trimestre del embarazo, de enfermedades cronicas maternas como diabetes o
agudas de los primeros estadios del embarazo, como Rubéola, antecedentes de
ingestibn de medicamentos considerados teratogénicos, como talidomida, y
anticoagulantes.

La tecnologia moderna de diagnéstico prenatal como la ultrasonografia permite
actualmente diagnosticar la mayoria de los defectos estructurales del feto, como
defectos de cierre de tubo neural, hernia diafragmatica, defectos de pared
abdominal y métodos de estudio cromosémico en liquido amni6tico o en
vellosidades coriales que sirven para identificar anomalias cromosomicas.

El examen diario y minucioso del recién nacido nos permite encontrar muchas
malformaciones que en un primer examen pudieron pasar desapercibidas, como
sindactilas, criptorquidias, fisuras velopalatinas?’.

5.4 PREVENCION

5.4.1 Prevencion Primaria. Varias son las acciones que se pueden realizar con el
fin de evitar que nazcan nifios afectados con anomalias congénitas. Ellas basadas
en el conocimiento de los factores de riesgo que pueden influir en su aparicion:

27. RODRIGUEZ, Karen et al. Malformaciones congénitas. 2008. disponible en internet en:
http://www.ebookscenter.co.uk/Cong%C3%A9nitas.html
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1. Es sabido que las uniones consanguineas constituyen un alto riesgo para que
patologias autosémico recesivas y multifactoriales se presenten en sus
descendencias. Este riesgo es mayor mientras mas cercano sea el parentesco,
por ejemplo entre primos hermanos el riesgo es el doble que para la poblacién
general.

2. También esta demostrado que los embarazos de mujeres de edad avanzada,
35 aflos 0 mas, tienen riesgo aumentado para tener fetos con anomalias
cromosémicas, como Sindrome de Down, que puede presentarse con una
frecuencia de hasta 1 en 50 nacidos vivos en mujeres de mas de 40 afios. Es
importante dar a conocer estos riesgos para que las mujeres de este grupo etario
eviten en lo posible el embarazo.

3. Estudiar a aquellas mujeres con antecedentes de abortos, mortinatos u otros
hijos malformados, para descartar portadores de enfermedades autosémico
recesivas, dar el consejo genético apropiado y los padres con conocimiento de los
riesgos puedan decidir libremente.

4. Medidas de tipo poblacional, como la fortificacién con &cido félico de la harina o
de alimentos de consumo masivo, con el fin de prevenir los defectos de cierre de
tubo neural y otras anomalias probables, como fisura labiopalatina.

5. Evitar la exposicién a teratdgenos. Es sabido que hay los hay Fisicos, como las
radiaciones ionizantes, rayos X y la hipertermia, Quimicos como algunos
medicamentos como la talidomida, los citostaticos, anticonvulsionantes,
anticoagulantes orales, litio y otros que administrados en las primeras etapas de la
gestacion pueden producir defectos importantes e incluso la muerte del embrién,
es por lo tanto imprescindible no administrarlos a mujeres embarazadas. También
el alcohol, el cigarrillo y las drogas pueden ser teratogénicos por lo que hay que
tratar de evitarlos durante el embarazo.

Los teratdgenos de tipo bioldégico, como algunas enfermedades maternas,
Diabetes mellitus que tiene un riesgo aumentado al doble que la poblaciéon sana
para anomalias cardiacas y del SNC, por lo que toda mujer diabética no debe
embarazarse hasta que su enfermedad esté totalmente controlada; hiper e
hipotiroidismo no tratado, en el primer caso puede frenarse el desarrollo del
tiroides fetal y provocar un hipotiroidismo de grado variable, hasta llegar al
cretinismo, el Hipotiroidismo materno, por el contrario, puede hipertrofiarlo y
aparecer un bocio congénito. Enfermedades virales. Es conocido el sindrome de
Rubéola congénita caracterizado por cardiopatia, sordera y catarata congénita.
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La prevencidn se estd haciendo con la vacunacién de la poblacion infantil y de las
mujeres en edad prepuberal o adolescentes. Algo parecido ocurre con las
infecciones por citomegalovirus, toxoplasmosis, sifilis y Sida, enfermedades que
deben ser tratadas previamente al embarazo.

Un grupo especial de teratbgenos ambientales lo constituyen los contaminantes
industriales, desechos que contaminan el agua de rios, lagos y mares que
enferman a animales y peces y ellos al hombre. Conocidos son el metilmercurio y
los bifenilospoliclorinados. Actualmente se ha discutido mucho sobre el rol de los
pesticidas y plaguicidas usados en la agricultura.

5.4.2 Prevencion secundaria. La constituyen todas las medidas destinadas a
evitar que nazcan niflos malformados, es decir una vez diagnosticada la
malformacion por métodos prenatales, ecografias, estudio genético por cultivo de
células de liquido amniodtico o de vellosidades coriales u otros métodos, provocar
el aborto. Este tipo de prevencién esta aceptado en algunos paises.

5.4.3 Prevencion terciaria. Esta constituida por todas aquellas medidas destinadas
a corregir la malformacion, evitar las consecuencias de ella y mejorar la calidad de
vida del afectado y, en algunos casos, evitar la aparicion de los signos de la
enfermedad o0 sus consecuencias, ya sea haciendo tratamiento prenatal, en
malformaciones como las valvas uretrales, hernia diafragmatica en que se esta
haciendo cirugia intrauterina o tratamiento médico para evitar la virilizacion de
fetos femeninos en los casos de hiperplasia suprarrenal por deficiencia de la 21
hidroxilasa, enfermedad autosémica recesiva que puede ser diagnosticada
precozmente durante la gestacion y tratamiento postnatal en afecciones como el
hipotiroidismo congénito y la fenilquetonuria, para los que actualmente se hace
screening neonatal con el fin de diagnosticarlas antes que aparezcan sus
manifestaciones y su secuela mas importante el retardo mental.?®

28. HERRERA, Op cit., P 218 -223
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6. OPERACIONALIZACION DE LAS VARIABLES

Tabla 2. Operacionalizacién de las variables

VARIABLE DEFINICION CATEGORIA | ESCALA | INDICADO
OPERACIONAL S DE RES
DE LA MEDICIO
VARIABLE N
Diagnostico Se establecera Tipo de Nominal porcentaje
segun el tipo de | malformacion
malformacioén congénita
congénita
presente
Sexo Se establecera Masculino Nominal Porcentaje
segun el sexo Femenino
reportado den
infante vivo o
mortinato
Edad Mama Se medira Numero de Continua | porcentaje
segun los afios Afos
cumplidos de la
madre al
momento de la
gestacion
Edad del Se Medira Numero de Continua | porcentaje
padre segun los afos Afos
cumplidos del
padre al
momento de la
gestacion
Peso Se tomara el Gramos/kilog | Continua | porcentaje
peso de los ramos
infantes vivos y
los mortinatos al
parto.
Gemelos se medira la Pares Nominal porcentaje
presencia de Triplos
nacimientos Cuédruplos
multiples Quintuplos
no
Semana de semanas de semanas Discreta | porcentaje
gestacion embarazo
Escolaridad Nivel de No lee Ordinal porcentaje
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escolaridad que
poseen los
padres

Silee
primaria
incompleta
Primaria
completa
Bachillerato
incompleto
Bachillerato
completo
Técnico
Tecnélogo
universitario

ocupacion Trabajo al que Casa Ordinal porcentaje
se dedican los Desempleado
padres Obrero
Independient
e
Empleado
Patrén
Profesional
Residencia Establecer si el | Rural Nominal porcentaje
lugar de urbana
vivienda es rural
0 urbano
Estrato Estrato Numero de Discreta | porcentaje
socioeconémi | socioeconémico | estrato
co donde residen
los padres
Servicios Servicios Agua, Nominal porcentaje
publicos publicos con que | alcantarillado
cuenta la familia | Luz, gas,
electricidad,
teléfono
Controles Numero de Numero de Discreta | porcentaje
prenatales controles a los controles
gue asisti6 la realizados
madre
Antecedentes | Presencia de Si/No Nominal porcentaje
prenatales uno 0 mas
antecedentes
prenatales
Malformacione | Antecedentes Si/No nominal porcentaje

s en la familia

familiares de
malformaciones
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Diagnostico Método Clinica, Nominal porcentaje
diagnostico Radiologia,
utilizado Quimica,
Quirurgica,
autopsia
Edad Edad enla que | Prenatal Nominal porcentaje
diagnostico se hace el Natal
diagnostico al postnatal

recién nacido
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7. DISENO METODOLOGICO

7.1 TIPO DE INVESTIGACION

La caracterizacion epidemioldgica de las malformaciones congénitas es un estudio
de tipo observacional ya que no se realizé ningun tipo de intervencion del grupo a
estudio y descriptivo de serie de casos, ya que se realizé con los eventos 0 casos
de malformaciones congénitas que se presentaron durante el periodo de estudio y
retrospectivo transversal debido a que se utiliz6 como unidad de analisis las
historias clinicas para evaluar los pacientes que fueron atendidos anteriormente,
obteniéndose una toma de datos Unica.

7.2 AREA DE ESTUDIO

El lugar de estudio fue la ciudad de Neiva en las instalaciones del Hospital
Universitario Hernando Moncaleano Perdomo, una institucion de tercer nivel,
unidad de atencion hospitalaria mas importante del sur colombiano, recibe
pacientes del Huila, Caqueta, Putumayo, Cauca y sur del Tolima, especialmente
en area de archivo general donde se realiz6 la revision de las historias clinicas de
los pacientes recién nacidos (28 dias) con diagnésticos de enfermedades
congénitas atendidos en la institucién dentro de los primeros 28 dias posteriores a
Su nacimiento.

Los pacientes pertenecientes a los servicios ginecologia, pediatria, neonatologia, y
el area de consulta externa correspondiente a los servicios de pediatria y genética
principalmente, estas areas poseen un papel importante en la investigacion debido
a que ellos realizaran el diagnéstico de las malformaciones congénitas
encontradas en el examen fisico de los recién nacidos, ademas del adecuado
registro, notificacion y atencién oportuna de los pacientes con malformaciones
congénitas.

7.3 POBLACION Y MUESTRA

Se consideraron en la investigacion como nuestra poblacion a las historias clinicas
de los pacientes recién nacidos (28 dias) que fueron atendidos en las
instalaciones del Hospital Universitario Hernando Moncaleano Perdomo desde el 1
de Enero de 2010 al 31 de diciembre 2011 en cualquiera de los servicios
anteriormente mencionados.
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Para nuestro estudio se tomé como muestra las historias clinicas de los nifios
recién nacidos atendidos en el hospital universitario Hernando Moncaleano
Perdomo que presentaron alguna malformacién congénita

Criterios de Inclusion:

1. Las historias clinicas de los Nacidos vivos a través de parto vaginal o ceséarea
en las instalaciones del Hospital Hernando Moncaleano Perdomo de Neiva 1
de Enero de 2010 al 31 de diciembre 2011

2. Historias clinicas de neonatos tratados en las instalaciones del Hospital
Universitario Hernando Moncaleano Perdomo de Neiva desde el 1 de Enero
de 2010 al 31 de diciembre 2011 dentro de los primeros 28 dias de vida.

3. Pacientes con un peso al nacer mayor a 500 gr

Criterios de exclusiéon

1. Historias clinicas de neonatos tratados fuera de las instalaciones del Hospital
Universitario Hernando Moncaleano Perdomo de Neiva

2. Todos los pacientes que fueron diagnosticados con malformaciones congénitas
posteriores a los 28 dias de vida.

7.4 TECNICAS Y PROCEDIMIENTOS PARA RECOLECCION DE INFORMACION

La recoleccion de datos se realizd a través de una revision documental,
consistente en el analisis y revision de las historias clinicas que se encuentran en
el archivo del Hospital Universitario Hernando Moncaleano Perdomo. Estas
procedentes del servicio de sala de partos y salas de cirugias correspondientes a
los nacimientos, a través de parto vaginal o por medio de cesarea, asi como los
provenientes del servicio de consulta externa y hospitalizacion pediatria con la
finalidad de obtener los datos pertinentes para nuestra investigacion. Los datos
obtenidos alli, se registraron en un formulario previamente disefiado, elaborado y
aprobado por el comité de ética médica y los asesores.
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Para ejecucion de esta revision se desarrollaron los procesos de gestion de
permisos institucionales por medio del servicio de epidemiologia y la subgerencia
técnico cientifica del Hospital Universitario Hernando Moncaleano Perdomo,
mediante la presentacion de documentos en los cuales se solicitd la respectiva
autorizacion para la obtencién de los datos.

Posterior a la aprobacién de estos dos servicios; se procedid a dar inicio a la
revision documental de las historias clinicas en el archivo del Hospital Universitario
Hernando Moncaleano Perdomo de acuerdo con el nimero de historias facilitadas
por el personal de esta dependencia.

Se realiz6 una revision diaria de historias clinicas, los integrantes de la
investigacion nos turnamos por semanas para realizar la revision de historias
clinicas en los horarios de lunes a miércoles de 3 a 6 p.m. De esta forma se
garantizé una recoleccion de datos completa con una cobertura total de las
historias clinicas objeto de nuestra investigacion.

7.5 INSTRUMENTO DE RECOLECCION DE LA INFORMACION

El instrumento para la recoleccion de la informacién es un formulario previamente
disefiado segun el propésito y las necesidades de este estudio, se incluyen las
variables de interés, con el fin de obtener unos resultados reales. Ver anexo A

7.6 PRUEBA PILOTO

Para la realizacion de la prueba piloto se consulté al experto en
genética humana, el doctor Henry Alfonso Ostos, quien evalud el instrumento y lo
considero adecuado a las necesidades de la investigacion y su uso para la
recoleccion de datos. Ver anexo B

7.7 CODIFICACION Y TABULACION

Se utilizo para la tabulacion de los datos obtenidos Epiinfo [1[] 7 ultima version,
Epiinfo es un paquete estadistico de dominio publico, creado por la Organizacion
Mundial de la salud y el centro para el control de enfermedades. Es util para hacer
analisis estadistico de informacion, asi como para la organizacion y disefio de los
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resultados en informes conjunto de programas para manejar datos en formato de
cuestionario.

7.8 FUENTES DE INFORMACION

La informacion requerida para el proyecto se obtuvo de fuentes secundarias
mediante la revision de historias clinicas, de la base de datos del servicio de
genética.

7.9 ANALISIS DE DATOS

El andlisis univariado y bivariado descriptivo se realizé inicialmente mediante la
aplicacion de tablas y gréficos dindmicos en Microsoft Excel version 2010, para
calcular la totalidad de nacimientos y a su vez hacer la discriminacion entre
nacimientos con malformaciones, vivos y mortinatos, nacimientos por sexo, por
edades y sus respectivas frecuencias. La informacién final serd presentada en
tablas y gréficas.

7.10 CONSIDERACIONES ETICAS

Se trabaj6 bajo las normas establecidas en el articulo 11 de la resolucion 8430 de
1993, la investigacion se considerd una investigacion sin riesgo, debido a que
consiste una investigacion documental retrospectivo y no se realiz6 ninguna
intervencion o modificacién intencionada de las variables bioldgicas, fisiol6gicas,
sicolégicas o0 sociales de los individuos que participan en el estudio en la
investigacion, ademas de acuerdo a esta, se respeté la dignidad y se protegieron
los derechos a la privacidad y confidencialidad de la historia clinica y la
informacion en ella, no se hizo uso de informacién no requerida para el estudio.

Se obtuvo aprobacién para la realizacion del proyecto dada por el comité de ética
de la universidad Surcolombiana y por el centro de investigacion, docencia y
extension del Hospital universitario Hernando Moncaleano Perdomo.

39



8. RESULTADOS

Para el presente estudio se tomaron los registros médicos de los pacientes
nacidos con enfermedades congénitas en el hospital universitario de Neiva y los
recién nacido con malformaciones congénitas atendidos en el hospital universitario
en sus primeros dias de vida.

Tabla 3. Frecuencia de presentacion de malformaciones congénitas

MALFORMACION FRECUENCIA %
Cardiopatia congénita 18 24,7%
Hidroanencefalia 6 8,2%
Sindrome dismorfico 5 6,9%
Sindrome de Down 5 6,9%
Criptorquidia 4 5,5%
Hidrocefalia 4 5,5%
Paladar hendido 4 5,5%
Mielomeningocele 3 4,1%
Microtia 3 4,1%
Rifion Poliquistico 2 2,7%
Labio leporino 2 2, 7%
Colpocefalia 1 1,4%
Ano sin perforar 1 1,4%
Atresia esofagica 1 1,4%
Gastrosquisis 1 1,4%
Anoftalmia 1 1,4%
Microcefalia 1 1,4%
Laringomalasia 1 1,4%
Oncefalocele 1 1,4%
Hernia diafragmatica 1 1,4%
Fistula perineal 1 1,4%
Meato urinario sin perforar 1 1,4%
Tumor benigno uretral 1 1,4%
Sindrome de Edwards 1 1,4%
Pie equinovaro 1 1,4%
Coloboma 1 1,4%
Sindrome de dandy Walker 1 1,4%
Sindrome klippel feil 1 1,4%
Total diagndsticos 73 100%
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Se solicitaron un total de 65 historias clinicas que cumplian con los requisitos de la
investigacion, debido a la inconsistencia y error en la informacion encontrada en
algunas historias clinicas fueron excluidos 15 registros médicos, y finalmente se
analizaron un total de 50 historias clinicas las cuales cumplian con la totalidad de
los requisitos de la investigacion y fueron incluidas en el estudio.

Las malformaciones congénitas encontradas en los pacientes atendidos en el
HUHMP fueron en total 50 casos durante el periodo de estudio comprendido entre
2010 y 2011 encontrandose una presentacion de mas de una malformacién
congénita en algunos pacientes, presentandose un total de diagnosticos de 73
diagndsticos de malformaciones congénitas en 50 pacientes.

Dentro de las malformaciones congénitas registradas se encuentran con mayor
frecuencia la cardiopatia congénita con un 24,7% del total de las malformaciones
congénitas encontradas, seguidas por hidranencefalia con un 8,2% y Sindrome
dismorfico, Sindrome de Down con un 6,9% cada una, estas malformaciones
congénitas fueron las mas frecuentes dentro del estudio (Tabla3).

Tabla 4. Caracteristicas de los recién nacidos con malformaciones congénitas

GENERO FRECUENCIA PORCENTAJE
Masculino 28 56%
Femenino 22 44 %
Total 50 100%

PESO

No especificado 2 4%
1501 g — 2000 g 6 12%
2001 g—-2500¢ 6 12%
2501 g—-3000 g 14 28%
3001 g-3500¢ 10 20%
3501 g-4000g 10 20%
4001 g — 4500 g 1 2%
> 5000 g 1 2%
Total 50 100%
TIPO DE GESTACION

No pares 49 98%
Pares 1 2%
Total 50 100%
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En la distribucion de género encontramos que el género masculino presenta un
mayor numero de casos de malformaciones congénitas correspondiente a un 56%
de los pacientes (Tabla 4).

La distribucién de peso al nacer es heterogénea, encontramos el mayor pico de
presentacion con un 28 % de los pacientes con un peso al nacer entre 2500 gr a
3000 gr, el 68% de las malformaciones congénitas se presentaron en pacientes
con peso al nacer adecuados entre 2501g y 4000 g (Tabla 4), con lo que se
deduce que en este estudio la presentacion de malformaciones clinicas no se
relaciona con el bajo peso al nacer o la macrosomia.

En cuanto al tipo de gestacion el 98% de las gestaciones fueron no pares con
producto Unico vivo que dieron como resultado malformaciones congénitas, tan
solo el 2% de las gestaciones fueron gestaciones pares o gemelares con
malformacion congénita (Tabla 4), encontrando relacién de las malformaciones
congénitas con gestaciones de producto unico vivo.

De acuerdo a la presentacion de las malformaciones congénitas el 88 % de las
malformaciones congénitas se presentaron en pacientes con edad gestacional
normal o a término, se presentd el mayor porcentaje en la semana 38 con un 32%
de las gestaciones (Tabla 5), por lo tanto no se encuentra relaciéon de la
presentacion de malformaciones congénitas con los pacientes prematuros.

Tabla 5. Distribucion de la presentacion las malformaciones congénitas de
acuerdo a la Semanas Gestacional al Nacer

Semana gestacional Frecuencia Porcentaje
32 1 2%
33 1 2%
34 1 2%
35 2 4%
36 7 14%
37 6 12%
38 16 32%
39 13 26%
40 2 4%
41 0 0%
42 1 2%

Total 50 100%
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Tabla 6. Caracteristicas sociodemograficas de los padres de los pacientes con
malformaciones congénitas
CARACTERISTICAS FRECUENCIA %
SOCIODEMOGRAFICAS
SERVICIOS PUBLICOS

Agua

No 2 4%
Si 48 96%
Total 50 100%
Alcantarillado

No 7 14%
Si 43 86%
Total 50 100%
Electricidad

No 2 4%
Si 48 96%
Total 50 100%
Gas

No 16 32%
Si 34 68%
Total 50

Teléfono

No 29 58%
Si 21 42%
Total 50 100%
ESTRATO

SOCIECONOMICO

1 21 42%
2 21 42%
3 8 16%
Total 50 100%
VIVIENDA

Rural 17 34%
Urbana 33 66%
Total 50 100%

Las caracteristicas sociodemograficas tienen gran importancia en la presentacion
de malformaciones congénitas ya que el mayor nimero de casos se presentaron
en los estrato socioeconémico 1 y 2 correspondiente al 84% del total de los
casos, en relacidon con el 16% correspondiente al estrato 3 ( Tabla 6) .
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El area donde se encuentra ubicada la vivienda de los pacientes con
malformaciones congénitas corresponde al area urbana en un 66%, comparado
con el area rural con un 34% (Tabla 6), aunque estas corresponden a pacientes
con un estrato socioeconémico bajo, en los cuales se presentan situaciones de
dificultad para la atencion en los servicios de salud debido a las condiciones
socioeconémicas las cuales influyen en el desarrollo de las malformaciones
congénitas.

De acuerdo al grado de escolaridad de la madre de los pacientes con
malformacion congénita se puede apreciar que el 30% posee un grado de
escolaridad baja que no supera la primaria, el 36% de las madres presentan una
educacion media que no supera la secundaria y tan solo el 20% de las madres
presentan un nivel educativo alto por encima de la secundaria (Tabla 7), por lo
tanto se encuentra una relacion entre el bajo grado de escolaridad de la madre y la
presentacion de las malformaciones congénitas.

Tabla 7. Escolaridad de la madre de los pacientes con malformaciones congénitas

Escolaridad de la Frecuencia Porcentaje
madre
No Refiere 7 14%
No lee 2 4%
Primaria incompleta 13 26%
Primaria completa 6 12%
Secundaria 12 24%
incompleta
Secundaria completa 7 14%
Técnico 3 6%
Total 50 100%

El grado de escolaridad del padre de los pacientes con malformaciones congénitas
se encuentra un 22% con un nivel educativo bajo que no supera la primaria, el
24% con un nivel educativo medio que no supera la secundaria y por ultimo el
24% con un grado de educacion alto que supera la secundaria llegando hasta la
universidad (Tabla 8), evidenciando la relaciéon del bajo nivel educativo de los
padres con la presentacion de malformaciones congénitas.
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Tabla 8. Escolaridad del padre de los pacientes con malformaciones congénitas

Escolaridad del padre Frecuencia Porcentaje
No refiere 15 30%
Primaria incompleta 11 22%
Primaria completa 6 12%
Secundaria 6 12%
incompleta
Secundaria completa 8 16%
Técnico 3 6%
Universidad completa 1 2%
Total 50 100%

Dentro de la ocupacién de las madres de los pacientes con malformaciones
congénitas el 48% de ellas son amas de casa y se dedican a sus labores
cotidianas, el 22% realizan alguna actividad remunerada ya sea como empleado o
independiente, tan solo el 2% se encuentra destempladas (Tabla 9).

Tabla 9. Ocupacion de la madre de los pacientes con malformaciones congénitas

Ocupacion de la Frecuencia Porcentaje
madre

No refiere 6 12%
Empleado 10 20%
Ama de casa 24 48%
Independiente 1 2%
Desempleado 1 2%
Otro 8 16%

Total 50 100%

En cuanto a la ocupacién del padre de los pacientes con malformaciones
congeénitas, se evidencia que el 66% realizan alguna actividad remunerada, ya
sean empleados, independientes, u otros, el 4% se encuentran desempleados
(Tabla 10)
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Tabla 10. Ocupacion del padre de los pacientes con malformaciones congénitas

Ocupacion del padre Frecuencia Porcentaje

Desempleado 2 4%
Empleado 13 26%
Independiente 3 6%
Obrero 9 18%

No refiere 15 30%

Otro 8 16%

Total 50 100%

Tabla 11. Factores de riesgo prenatales de los pacientes con malformaciones
congénitas

FACTORES FRECUENCIA PORCENTAJE
PRENATALES
ENFERMEDAD
AGUDA
No 42 84%
Si 8 16%
Total 50 100%
INMUNIZACIONES
No 50 100%
ENFERMEDAD
CRONICA
No 48 96%
Si 2 4%
Total 50 100%
DOLOR DE CABEZA
No 47 95.92%
Si 2 4.08%
Total
FACTORES FISICOS
No 50 100%
MEDICAMENTOS
No 50 100%
MALFORMACIONES
EN LA FAMILIA
No 49 98%
Si 1 2%
Total 50 100%

METRORRAGIA
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No 49 98%

Si 1 2%
Total 50 100%
CONTROLES
PRENATALES
No 6 12%
Si 44 88%
Total 50 100%
CONSANGUINIDAD
PADRES
No 48 96%
Si 2 4%
Total 50 100%

Dentro de los factores de riesgo prenatales encontramos que el 84% no presento
enfermedades agudas, el 100% no presento inmunizaciones, el 94% no presento
enfermedades crénicas, el 96% no presento dolor de cabeza, el 100% no presento
factores fisicos, ni consumo de medicamentos, el 98% no presento antecedente
familiar de malformaciones congénitas, al igual que metrorragia, el 88% presento
controles prenatales, el 96% no presento consanguinidad entre padres (Tabla 11).

Los controles prenatales constituyen una herramienta fundamental a la hora de
descubrir si el feto presenta alguna malformaciéon congénita, el 22% recibié un
numero de 6 controles prenatales, el 80% de las gestaciones que tuvieron como
resultado una malformacion congénita, presentaron un deficiente numero de
controles prenatales, tan solo el 8% presento un nimero de controles prenatales
adecuados (Tabla12).

Tabla 12. Namero de controles prenatales de las pacientes con malformaciones
congénitas

Numero de controles Frecuencia Porcentaje
1 6 12%
2 1 2%
3 6 12%
4 6 12%
5 4 8%
6 11 22%
7 6 12%
8 6 12%
9 3 6%
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10 1 2%
Total 50 100%

En relacion con la edad de las madres de los pacientes con malformaciones
congénitas encontramos el mayor porcentaje correspondiente al 30% de las
madres con una edad entre los 20 — 24 afios, un 28% se presenta a temprana
edad entre los 15 — 19 afios, y el 14% se encuentra en las edades superiores a los
35 afos (Tablal3).

Tabla 13. Edad de la madre de los pacientes con malformaciones congénitas

Edad de madre Frecuencia Porcentaje
15 - 19 afios 14 28%
20 — 24 afnos 15 30%
25 — 29 afnos 6 12%
30 — 34 afnos 5 10%
35 — 39 afos 6 12%
40 — 44 aios 1 2%

No especificado 3 6%

Total 50 100%

En cuanto a la edad de los padres de los pacientes con malformaciones
congénitas encontramos que el 38% no se especificd la edad, el resto de los
padres poseen una distribucién de la edad muy heterogénea, con el mayor
porcentaje presente en las edades entre 25 — 29 afios con un 14%, y el menor con
tan solo 2% entre los 40 — 44 afos (Tabla14).

Tabla 14. Edad del padre de los pacientes con malformaciones congénitas

Edad del padre Frecuencia Porcentaje
15 — 19 afios 6 12%
20 — 24 afnos 6 12%
25 — 29 afos 7 14%
30 — 34 afios 6 12%
35 — 39 afios 5 10%
40 — 44 ainos 1 2%

No especificado 19 38%

Total 50 100%
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El diagnéstico de la malformacidén congénita se realizé en el 40% de los casos
durante la etapa natal, postnatal el 34% Yy el 26% en la etapa prenatal (Tabla 15).

Tabla 15. Etapa del diagndstico de malformacién congénita

Etapa de diagnostico Frecuencia Porcentaje
Natal 20 40%
Postnatal 17 34%
Prenatal 13 26%
Total 50 100

La evidencia diagnostica de las malformaciones congénitas fue en un 52%
imageneoldgica, el 46% de las malformaciones se evidenciaron mediante la clinica
y tan solo el 2% se realizd un diagnostico mediante el método quimico (Tabla 16),
vemos la gran importancia de las imagenes en el diagndstico de las
malformaciones congénitas.

Tabla 16. Evidencia diagnostica de la malformacion congénita

Evidencia diagnostica Frecuencia Porcentaje
Clinica 23 46%
Imageneoldgica 26 52%
Quimica 1 2%
Total 50 100%

En cuanto a la relacion entre la evidencia diagnostica y la etapa del diagndstico
encontramos que la evidencia clinica se realiza en mayor porcentaje con un 60,9%
en la etapa natal, mediante la evidencia imageneolégica se presenta un 50% de
diagndsticos en la etapa prenatal, la evidencia diagnostica quimica se presenta en
un 100% en la etapa postnatal (Tabla 17). En la etapa natal, el método diagnostico
con mayor porcentaje (70%) es el diagndstico clinico, igualmente en la etapa
postnatal con un porcentaje correspondiente al 53%, y en la etapa prenatal con un
100% de evidencia diagnostica se encuentra la evidencia diagnostica
imageneoldgica.
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Tabla 17. Evidencia de la malformacion congénita respecto a la edad del
diagnostico

Evidencia diagnostica

Edad Clinica Imageneoldgica Quimica Total
diagnostico

Natal 14 6 0 20

% 70% 30% 0% 100%
Postnatal 9 7 1 17

% 52,9% 41,2 5,9 100%
Prenatal 0 13 0 13

% 0% 100% 0% 100%
Total 23 26 1 50

% 46 % 52% 2% 100%
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9. DISCUSION

Durante el periodo de tiempo estudiado, se recolectaron 50 casos de recién
nacidos con malformaciones congénitas, que en total presentaron 73 tipos de
malformaciones, siendo la mas frecuente la cardiopatia congénita con 24,7%,
seguido por la hidranencefalia, la tercera en frecuencia fue el sindrome de Down
con un 6,9%, existe una variacion significativa respecto al estudio realizado en
2005 por Alvarez D y Puentes M. Sobre Anomalias congénitas en el Hospital
Hernando Moncaleano Perdomo donde la malformacién congénita mas frecuente
fue el sindrome de Down con un 61%, 10 veces mas que el registro obtenido en
nuestro estudio. La frecuencia de cardiopatia congénita aunque un poco mayor es
similar 31%, sin embargo es la segunda mas frecuente y no la mas frecuente
como sucedié en nuestro estudio, las edades maternas mostraron un patrén
similar para nuestro estudio el 58% eran menores de 24 afios, en el estudio
realizado en 2005 lo eran el 55%.

Teniendo en cuenta que para nuestro estudio la anomalia congénita mas
frecuentes es no cromosomal, estos datos coincidirian con lo encontrado en
Europa por M.Loane y el grupo EUROCAT? quienes consideran que las madres
jovenes menores de 24 afios tienen el mayor riesgo de anomalia congénita no
cromosomal, pero que este riesgo disminuye con el aumento de edad; solo 16%
tenian entre 35 y 39 afos, para nosotros el 12% de las mujeres se encontraban en
este rango de edad, la incidencia de madres menores de 24 afos para el grupo
EUROCAT fue de 23 x 1000 nacidos vivos. Nazer J*' y colaboradores teniendo en
cuenta la edad materna y la presentacibn de malformaciones congénitas,
concluyeron que las malformaciones craneofaciales y gastrosquisis con madres
menores de 24 afos, y sindrome de Down y otras trisomias con madres mayores
de 35 afios.

Existe una prevalencia de malformaciones congénitas en el sexo masculino 56%
gue se correlaciona con los datos nacionales registrados en 2011 por SIVIGILA
donde 55,2% de las malformaciones congénitas corresponden a este género®?.

% ALVAREZ, Diana M, PUENTES, Marfa E. Op. cit.,

%9 LOANE,Mariot et al. Maternal age-specific risk of non- chromosomal anomalies En: An International Journal
of Obstetric & Gynecology. EEUU. Vol. 116. No. 8; Julio 2009; p. 1111-1119

31 NAZER, Julio et al. Op. cit.

% INSTITUTO NACIONAL DE SALUD. Informe Final Del Evento Anomalias Congénitas Afio 2011. Bogota,
D.C. 2011 Disponible en: www.ind.gov.co
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El 44% de los recién nacidos tenian pesos superiores a los 3000g, un 24% tenia
peso bajo al nacer entre 1500 y 2500 g, y 84% tenian entre 36 y 39 semanas de
gestacion al momento de nacer, En un estudio realizado por Baltaxe E y
colaboradores **donde se caracterizaron los nifios con malformaciones cardiacas
congénitas, 47,56% tenian un peso superior a 3000 gramos , y 6,09% tenian un
peso menor de 2000 gramos, un porcentaje aproximadamente 4 veces menor al
nuestro, 24,96% de estos nacimientos fueron pretérmino. 98% fueron partos
unicos y 2% fue parto gemelar, para el estudio realizado en 2005 en el Hospital
Hernando Moncaleano por Alvarez D y Puentes M. los datos fueron similares 94%
fueron parto Gnico y 3% gemelar. **

Para nuestro estudio solo 2% tenian antecedentes de malformaciones congénitas,
y solo 2 casos presentaron consanguinidad con los padres lo que equivale a un
4%, para Velez J y colaboradores® 14,8% tenian antecedentes familiares y 8,6%
presentaban consanguinidad entres los padres.

66% de los recién nacidos eran procedentes del area urbana y 34% procedentes
del area rural dato que es 2 veces superior a los datos Colombianos de SIVIGILA
para 2011 donde solo 17,5% eran del area rural, 84% eran de estratos
socioeconémicos 1y 2. *® 52% de las madres no habian terminado la secundaria,
de estas 26% tenia una primaria incompleta, y solo 6% tenia estudios técnicos,
48% de las madres eran amas de casa dato que coincide con el estudio realizado
en 2005 por Alvarez D y Puentes M. en el que el 56% de las madres tenian la
misma ocupacion; Para este mismo afio los padres de este estudio 27% eran
agricultores, y 15% eran empleados, para nuestro estudio 26% de los padres eran
empleados. *

La edad diagnostico fue 40% natal, 34% postnatal, y 26% prenatal, el diagnostico
prenatal se hizo imagenolégicamente, Vélez J. Y colaboradores® realizaron
deteccion ecografica del 85% a las 36 semanas de gestacion, en general las
caracteristicas de los padres fueron similares a las del estudio realizado en 2005
en este mismo hospital y las caracteristicas de los recién nacidos coinciden con
los datos registrados en 2011 por SIVIGILA.

33 BALTAXE, Erik y ZARANTE Ignacio. Op cit ; p. 263-268
34 ALVAREZ, Diana M, PUENTES, Maria E. Op. cit.

35 VELEZ, Jorge et al. Op. cit. p. 201-208

36 INSTITUTO NACIONAL DE SALUD. 2011 Op. cit

37 ALVAREZ, Diana M, PUENTES, Maria E. Op. cit.

38 VELEZ, Jorge et al. Op. cit. p. 201-208
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10. CONCLUSIONES

Las malformaciones congénitas siguen causando un gran impacto en la calidad y
sobrevida de los recién nacidos que las padecen. La malformacién congénita mas
prevalente en el hospital universitario Hernando Moncaleano fue la cardiopatia
congénita con un total de 24,7% de los casos.

Respecto al tiempo de gestacion el 64% de los casos se presentd en recién
nacidos a término. No relacionandose una mayor prevalencia de malformaciones
con una edad gestacional prematura.

Dentro de las caracteristicas sociodemograficas, el mayor nimero de casos se
encuentra en gestantes provenientes de estrato socioeconémico bajo (uno y dos),
con mayor prevalencia en mujeres que viven en el area urbana.

Las malformaciones congénitas se presentan con mayor frecuencia en mujeres
jovenes menores de 24 afos, observandose mas en aquellas con un rango de
edad entre los 20 y 24 afios. La edad paterna no mostro relevancia al momento de
presentarse la malformacién, y en la mayoria de los casos el dato no se registrd
dentro de la historia clinica de los pacientes.

Los antecedentes familiares de malformacidén congénita no se relacionaron con un
aumento en el numero de casos; el diagnostico en la mayoria de los casos se
realiza en la etapa natal o postnatal de los infantes, mediante medios
imageneologicos o la presentacion clinica de estas.

Debido a que la principal poblacion afectada en el estudio son madres jovenes
provenientes de bajos estratos socioeconémicos y con un pobre namero de
controles prenatales, se propone mejorar las intervenciones y medidas de
prevencidn en este grupo; se deben aumentar los proyectos dirigidos a la
educacion, y los planes de atencion a la mujer gestante para lograr un mejor
control y un diagnéstico temprano y adecuado de las malformaciones congénitas.
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11. RECOMENDACIONES

La creacion de programas enfocados a la ensefianza y capacitaciéon sobre
embarazo y factores de riesgo en mujeres jévenes menores de 24 afios de edad
de los estratos socioeconomicos uno y dos.

Campafas que estimules a las mujeres gestantes pertenecientes a los grupos de
riesgo para que conozcan y asistan al numero de controles prenatales adecuados
para lograr una deteccién temprana de las posibles malformaciones congénitas.

54



BIBLIOGRAFIA

BALTAXE, E y ZARANTE I. Prevalencia de malformaciones cardiacas congenitas
en 44,985 nacimientos en Colombia. Archivos Cardiologia Mexicana. 2006; 76:
263-268

BERNAL JE, SUAREZ F. La carga de la enfermedad genética en Colombia.
Universitas Médica. 2008.

BERMEJO E, et al. Vigilancia epidemiolégica de anomalias congénitas en Espafa,
en los Ultimos 24 afos. Boletin del ECEMC: Revista de Dismorfologia y
Epidemiologia 2004; 5: 57-82

BURKE W. Genetic testing in primary care. Annual review of genomics and
human genetics.2004; 5:1-14.

CASTILLA, Eduardo, et al. A eurrent teratogen in South Ameriea. Teratology 1996;
54:273- 277.

CASTILLA, Eduardo, et al. Estudio latinoamericano sobre malformaciones
congénitas.

CASTILLA, Eduardo, et al. Frecuencia de malformaciones congénitas en
hospitales ecuatorianos de la red ECLAMC. Periodo junio 2001-junio 2005.

CASTILLA, Eduardo, et al. Latin American Collaborative Study of Congenital
Malformations (ECLAMC): Preliminary data on changes in neural tube prevalence
rates after folic acid fortification in South America. Am J Med Genet 2003; 123A:
123-128.

CASTILLA, Eduardo, et al. The Heritability of Malformations. Proceedings of the
First International Meeting of the Genetic and Reproductive Epidemiology
Research Society (GRERS). Milano, Ghedini, 1992, pp 17-26.

55



CASTILLA, Eduardo, et al, VATERL: An epidemiologic analysis of risk factors Am J
Med Genet 1997; 73: 162- 1609.

FERNANDEZ N, ZARANTE | Prevalencia y escala pronostico para
malformaciones congénitas en Colombia: La responsabilidad de pediatras y
neonatdlogos. Registro de 54.397 nacimientos. Asociacion Colombiana de
Neonatologia. 2007; 7(4):28-32.

INSTITUTO NACIONAL DE SALUD. Informe Final Del Evento Anomalias
Congénitas Afio 2011. Bogot4, D.C. 2011

LANGMAN, Embriologia medica, 112 ed, T. w. sadler, lippincott williams and
wilkins. wolters kluwer health, 2009, ISBN 9788496921467

LOANE, M et al. Maternal age-specific risk of non- chromosomal anomalies.
BJOG. . 116:1111-1119. 2009

LOPEZ JS, ORIOLI IM. Heterogeneous rates for birth defects in Latin America:
hints on causality. Genetic Epidemiology 13:469-481, 1996.

NAZER J, et al. Edad materna y malformaciones congénitas: Un registro de 35
afios. 1970-2005. Revméd Chile 2007; 135:1463-9

THOMPSON & THOMPSON. Genética en medicina. 7 ed. Espafia: Elsevier
Espafa, 2008 ISBN: 97884458187012

PENCHASZADEH, V. Delivery of genetic services in developing countries
Genetics and Public Health in the 21st Century. Oxford University Press, New
York. 2000.

WORLD HEALTH ORGANIZATION. Community genetic services in Latin America
and regional networks on medical genetics. Porto Alegre. 2003.

WORLD HEALTH ORGANIZATION. Human Genetics programme, division of non-
communicable disease, medical genetic services in Latin America. 1998.

56



ZARANTE, Ignacio, et al. Analisis clinico epidemioldgico de factores asociados a
malformaciones congénitas ECLAMC — Hospital universitario san Ignacio junio-
diciembre de 2001.

57



ANEXOS



Anexo A Instrumento para la recoleccion de datos

MALFORMACIONES CONGENITAS EN EL
HOSPITAL UNIVERSITARIO HERNANDO
MEDICINA MONCALEANO PERDOMO DE NEIVA

FECHA:

DIAGNOSTICOS:

NATIVO MORTINATO

MASCULINO
FEMENINO
INTERSEXO

NO ESPECIFICADO

OXxmw

<500 gramos
500-1000
1001-1500
1501-2000 SERVICIOS PUBLICOS
2001-2500 ALCANTARILLADO
2501-3000 AGUA

3001-3500 LUZ

3501-4000 GAS

4001-4500 TELEFONO
4501-5000

>5000

NO ESPECIFICADO

O wmT

PARES

Pares masc/masc
Pares fem/fem
Pares masc/fem
TRIPLOS
CUADRUPLOS
QUINTUPLOS

NO

wormzme
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ESCOLARIDAD MADR | PADR | OCUPACION MADRE | PADR
E E E
NO LEE EN LA CASA
SI LEE DESEMPLEADO
PRIMARI A INCOMPLETA OBRERO
PRIMARIA COMPLETA INDEPENDIENTE
SECUNDARIA INCOMPLETA EMPLEADO
TECNICO PATRON
TECNOLOGO PROFESIONAL/EJECUTIV
0]
UNIVERSIDAD OTRO
INCOMPLETA
UNIVERSIDAD COMPLETA
VIVIENDA ESTRATO SOCIO-ECONOMICO
RURAL URBANA 1
2
3
4
5
CONSULTAS PRENATALES
Sl NO | N° RESULTADOS:
TRIMESTRE
1 2 3
ANTECEDENTES PRENATALES TRIMESTRE
Sl NO DETALLES
ENF. AGUDA
INMUNIZACIONES
ENF. CRONICA
DOLOR DE
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CABEZA

FACT. FISICOS

MEDICAMENTOS

METRORRAGIA

MALFORMACION EN LA FAMILIA [ S| \ | NO
CUAL
EVIDENCIA DIAGNOSTICA
CLINICA EDAD DE DIAGNOSTICO
RADIOLOGICA PRENATAL
QUIMICA NATAL
QUIRURGICA POSTNATAL
AUTOPSIA
SEMANAS DE GESTACION:
EDAD DE LA MADRE:
EDAD DEL PADRE:
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Anexo B Cronograma

TIEMPO
ACTIVIDADES

2011-B

2012-A

2012-B

AG

SEP | OC

FEB

MA
YO

AG

SEP | OC

ANTEPROYECTO

REVISION
BIBLIOGRAFICA

FORMULACION MARCO
TEORICO

DISENO FORMULARIO

DISENO
METODOLOGICO

PRUEBA PILOTO

RECOLECCION DE DATOS

ANALISIS DE DATOS

ELABORACION DE
INFORME FINAL

PUBLICACION DE
RESULTADOS Y
ARTICULO
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Anexo C Presupuesto

Tabla 1. Presupuesto global

RUBROS COSTOS
PERSONAL $875000
EQUIPOS $1400000
TRANSPORTE $108000
MATERIALES $127400
TOTAL $2510400
Tabla 2. Personal
INVESTIGADOR/ FORMACION | FUNCION DEDICACION | RECURSO
EXPERTO/ ACADEMICA | DENTRO S
AUXILIAR DEL
PROYECTO
Doctor Henry Ostos | Genetista Asesor de 1 hora 1 hora:
investigacion | semanal por | $25000
4 semanas Total:
$100000
Dolly Castro Magister en Asesor de 2 horas 1 hora:
salud publica | investigacion | semanales $25000
y magister en Por 16 Total:
epidemiologia semanas $775000
TOTAL $875000
Tabla 3. Equipos
EQUIPOS JUSTIFICACION VALOR
Computador 1 Computador para $1250000
digitar la informacion
Impresora 1 impresora $150000
TOTAL $1400000
Tabla 4. Transporte
TRASPORTE JUSTIFICACION VALOR
BUSES 40 DIAS DE 1 DIA: $2600

TRANSPORTE PARA
RECOLECCION DE
DATOS.

40 DIAS: $108000

TOTAL:

$108000
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Tabla 5. Materiales

COMPONENTES DEL
TRABAJO

MATERIALES JUSTIFICACION VALOR
CARTUCHOS DE CARTUCHOS PARA 1 CARTUCHO TINTA
IMPRESION IMPRESION DE LOS NEGRA: $35000

1 CARTUCHO TINTA
COLOR:

$40000

TOTAL: $75000

HOJAS DE IMPRESION

2 RESMAS DE PAPEL

1 RESMA: $6200
TOTAL:$12400

FOTOCOPIAS

800 FOTOCOPIAS PARA
IMRESION DE
FORMULARIOS

1FOTOCOPIA: $50
TOTAL: $40000

TOTAL

$ 127400
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